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昆明 医科 大 学 第 一 附属 医院 耳鼻 咽喉 科 , 云南 昆明 650032 


摘要 : 耳 奏 的 致 病因 素 复 杂 , 50% 以 上 由 遗传 因素 所 致 。 遗 传 性 耳 奏 80% 为 常 染 色 体 隐 性 遗传 模式 , 其 中 70%~80% 为 非 综合 
IEEE, 15%~24% 为 常 染 色 体 显 性 遗传 模式 , 其 余 1%~2% 为 连锁 遗传 模式 。 母 系 遗 传 性 毒 发 病 多 与 氨基 糖苷 类 抗生素 诱 
发 有 关 , 不 当 用 药 会 造成 敏感 个 体 的 重度 感 音 性 枚 。 目 前 发 现 大 约 120 个 耳 余 致 病 基因 , 包括 数 个 耳 八 重点 致 病 基因 :GJB2、 
SLC26A4 及 线粒体 DNA A1555G 突 变 等 。 人 工 耳 蜗 是 一 种 生物 医学 工程 装置 , 可 以 帮助 听力 障碍 人 士 恢复 听力 和 言语 交流 
能 力 的 。 近 年 来 随 着 科技 的 不 断 发 展 和 完善 , 人 工 耳 蜗 植 和 技术 已 日 趋 成 熟 , 其 临床 应 用 在 我 国 也 得 到 了 逐步 开展 , 并 取得 
了 较为 显著 的 疗效 。 然 而, 人 工 耳 蜗 植 入 并 非 适合 所 有 和 耳 侠 患者 , 其 适应 症 还 在 进一步 的 总 结 和 探索 当中 , 明确 患者 的 耳 春 
病因 是 衡量 手术 指针 的 首要 因素 。 本 文 就 应 用 人 工 耳 蜗 植 人 治疗 遗传 性 耳 侮 的 现状 及 其 未 来 发 展 趋势 作 简要 介绍 。 
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耳 礁 致 病因 素 复杂 , 包括 先天 性 和 后 天 性 因素 : 
先天 性 因素 占 50%52, 其 中 80% 呈 常 染 色 体 隐 性 遗 
传 , 15%~24% 为 常 染色 体 显 性 遗传 模式 , 其 余 1%~ 
2% 为 连锁 遗传 模式 。 在 后 天 因素 中 ,化脓 性 中 耳 炎 
是 传导 性 耳 伏 中 最 主要 的 致 件 疾病 。 近 年 来 ,分泌 性 
中 耳 炎 成 为 儿童 听力 减退 的 主要 原因 。 人 工 耳 蜗 是 
日 前 已 知 的 帮助 重度 及 极 重度 耳 榴 患者 重新 恢复 听 
力 的 最 有 效 手段 。 但 对 于 绝 大 多 数 耳 玖 患者 来 说 , 恢 
复 听 力 可 能 仅 是 耳蜗 植 入 的 日 的 之 一 , 而 言语 康复 
及 康复 程度 才 是 患者 及 家 属 更 为 关注 的 预后 指标 。 
因此 在 实际 工作 及 科研 中 如 何 评 价 耳 蜗 植 人 后 言语 
康复 的 效果 及 程度 是 众多 相关 领域 的 学 者 们 所 关心 
的 问题 。 对 于 言语 康复 不 仅 涉 及 言语 识别 更 重要 的 
是 言语 产生 , 由 于 评估 言语 产生 所 涉及 的 内 容 多 样 ， 
混杂 因素 繁多 且 个 体 差 异 明显 , 目前 仍 主要 沿用 对 
言语 可 懂 度 的 评价 来 间接 反应 言语 产生 的 情况 。 人 
工 耳 蜗 植 人 (CD 已 成 为 重度 或 极 重 度 感 音 性 在 的 有 
效 治疗 和 康复 方法 , 越 来 越 多 的 患者 接受 了 人 工 耳 
WEA, 全 世界 人 工 耳 蜗 植 人 手术 例 数 已 逾 10 万 , H 
前 我 国 开 展 人 耳蜗 植 入 超过 5000 例 , 取得 较 好 疗 
效 说。 但 是 少 部 分 患者 行 CI 后 听力 并 未 得 到 改善 , 这 
预示 着 人 工 耳 蜗 植 人 术 后 效果 与 致 寿 因 素 有 密切 关 
系 。 因此, 如 何 精 准 预 判 术 后 疗效 成 为 了 CI 目前 所 急 
需 解 决 的 问题 之 一 , 这 一 点 对 于 遗传 性 耳 伟 显得 万 
为 重要 。 


1 耳 难 遗传 学 背景 

2006 年 第 二 次 全 国 残 疾 人 抽样 调查 统计 , 我 国 
有 听力 残疾 患者 38370 万 人 , 占 残 疾 人 总 数 的 38.75%。 
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除 感 染 、. 肿 瘤 、 耳 毒性 药物 、 重 金属 中 毒 等 环境 因素 
外 , 约 50%~60% 的 听力 障碍 是 由 遗传 因素 所 造成 
的 。 其 中 遗传 性 非 综合 征 型 大 (NSHI) 占 到 了 遗传 性 
登 的 70% 以 上 。 已 定位 与 相关 的 基因 位 点 约 130 个 ， 
其 中 75%~85% 为 常 染色 体 隐 性 遗传 (DFNB), 12%~ 
13% 为 常 染 色 体 显 性 遗传 (DFNA), 2%~3% 为 染色 体 
连锁 遗传 (DFN)"。 线粒体 基因 也 参与 了 耳聋 的 发 
生 ”。 约 1% 的 人 类 基因 参与 编码 听力 形成 相关 和 蛋 
白 , 因此 均 有 突变 为 致 伏 基因 的 可 能 。 目前 研究 较 多 
的 相关 基因 见 表 1~3, 虽然 目前 已 经 发 现 130 多 个 致 
SERES, 但 是 仅 有 少数 基因 可 进行 常规 的 检测 。 在 欧 
美国 家 遗传 性 耳 舍 人 群 中 , 发 现 了 数 个 耳 父 重点 致 
病 基因 。 
1.1 GJB2 A x XE 

GJB2 基 因 突 变 与 遗传 性 非 综 合 征 型 耳 八 密切 相 
关 *, 约 占 常 染色 体 隐 性 遗传 非 综 合 征 性 余 的 50% 咏 ， 
包括 常 染 色 体 显 性 遗传 性 耳 具 DFNA3(OMIM601544) 
和 常 染色 体 隐 性 遗传 性 耳 人 DFNB1(OMIM220290)"。 
该 基因 定位 于 13q11-12, DNA 全 长 4804 bp, 基因 编码 
区 为 678 bp”"。 因 其 是 第 一 个 被 发 现 的 导致 常 染 色 体 
隐 性 遗传 性 耳 八 的 位 点 位 于 GJB2 基 因 上 , 故 该 基因 
被 命名 为 DFNB1。 中 国人 GJB2 基 因 最 常见 突变 是 
35delC* , GJB2XE DS 33A E HEKA Connexin26 (28 [f 
连接 蛋白 26), 是 Connexin 家 族 成 员 。Connexin 膜 蛋 
白 约 有 20 余 名 家 族 成 员外, 相对 分 子 质 量 约 26~56000 
不 等 , 由 6 个 半 管 状 的 Connexin 亚 单位 组 成 , 两 个 相 
邻 细胞 的 Connexin 般 合成 一 个 完整 的 管 形 通 道 , 孔径 
可 达 1200 Da, 允许 相对 分 子 质量 1000~1200 Da 以 下 
的 物质 通过 。 根据 其 结构 基因 的 不 同 可 将 Connexin 
分 为 k. 了 By 与 :4 大 类 , Connexin26 则 属 B-2 型 颖 际 连 接 
蛋白 ""。 人 类 中 它 存在 于 耳蜗 神经 感觉 上 皮 和 耳蜗 
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表 1 常 染色 体 隐 性 遗传 的 非 综合 征 型 蕉 相关 基因 


基因 名 称 编码 蛋白 质 功 能 染色 体 定位 
GBJ2(Cx26) 跨 膜 间隙 连接 蛋 , 维持 离子 内 环境 稳定 13q11-q12 
MYOIS5 细胞 骨架 蛋 , 参 静 纤毛 构成 17q11.2 
MYO7A 细胞 骨架 蛋 , 参与 纤毛 构成 及 运动 11q13.5 
PDS(SLC26A4) BREA, 参与 内 淋巴 液 平衡 7q31 
OTOF 细胞 外 基质 成 分 参与 毛细 胞 和 I 型 前 庭 感 觉 细 胞 构成 2q22-q23 
TECTA 细胞 外 基质 成 分 , Corti 吉 的 适 配 结构 11q22-q24 
Xo 常 染色 体 显 性 遗传 的 非 综合 征 型 其 相关 基因 细胞 间 的 正常 物质 转运 , 从 而 阻碍 了 声 信号 向 神经 
基因 名 称 编码 蛋白 质 功能 染色 体 定位 言 号 的 转化 , SuSE IAE 
hDIAPH1 ”细胞 骨架 蛋白 ,促进 毛细 胞 收缩 结构 成 熟 5q31 1.2 SLC26A4(PDS) E] Xt X 
GJB3 跨 膜 间 阶 连接 蛋 , 影响 结合 子 间 相 互 作用 1q34 基因 定位 于 常 染 色 体 7q31 区 域 , 含 21 个 外 显 子 , 编 
KCNQ4 印 通 道 蛋 白 超 家 族 , 形成 跨 膜 钙 通道 1q34 码 由 780 个 氨基 酸 残 基 组 成 多 次 跨 膜 重 日 Pendrin ”。 
GJB6 路 腊 间 阶 连 接 蛋 白 , 维持 离子 内 环境 稳 态 。 “13q12 c. 919-2A>G 前 切 位 点 突 变 是 中 国 EVA 患者 中 最 常见 
GIB2 跨 腊 间隙 连接 重 白 ,维持 离子 内 环境 稳 态 。。 13q12 的 突变 方式 。 大 前 庭 水 管 是 常见 的 先天 性 内 上 耳 畸形 
DFNAS 尚 不 明确 , 可 能 与 DNA 复 制 终止 有 关 7q15 Too TOROS GR GEHERS S EHE 
TECTA 细胞 外 基质 成 分 , Corti 器 的 适 配 结构 11q22-q24 ek CIO E Eg seid 
i i i 270575 EWEN EREHE 199-899", SLC26A4 
MYO7A 细胞 骨架 蛋白 , 参与 纤毛 构成 及 运动 11q2.3-q21 基因 定位 于 7q31, 非 综合 征 性 耳 故 DFNB4 和 引起 
COL11A2 ”细胞 外 质 成 分 , 参与 构成 [型 胶原 蛋白 a 亚 单 位 6q21 Pendred 综 合 症 的 PDS 基 因 在 同一 区 域 吧 。 但 DFNB4 
COCH 细胞 外 基质 成 分 , 参与 听力 及 前 庭 功能 14q12-13 耳 寿 有 杜 骨 畸形 并 不 伴 有 甲状 腺 异常 。SLC26A4 基 
POU4F3 转录 因子 , 调节 功能 和 蛋白 转录 35q31 因 含 21 个 外 显 子 , 开放 阅读 框架 2343 bp， 除外 显 子 
EEE ET 20 外 , 其 它 外 显 子 均 分 布 有 突变 位 点 。 突 变 包 括 错 义 
- 突变 、 无 义 突变 、 剪 接 位 点 、 移 码 突变 以 及 大 片段 的 
ee BOMEU C 碱 基 缺 失 , 其 中 大 部 分 突变 是 错 义 突变 , 导致 蛋白 堆 
人 d Go BPUNT f e n Re A Ri P AKAL T Ar 
dias L reni a PUB EL AER ie 18 VS DC AE SLUT 


传导 纤维 , 含 226 个 氨基 酸 并 被 分 为 五 个 区 , 即 NT 区 、 
跨 膜 区 (ML 、M2、M3、M4)、 细 胞 外 区 (E1、E2)、 胞 浆 内 
连接 区 (CL) 和 CT 区 。N 端 与 跨 膜 区 TM1 的 细胞 内 侧 
段 构成 电压 感受 器 的 电荷 复合 体 , 细胞 外 区 E1、E2 决 
定 Cx26 与 其 他 CX 和 蛋白 的 相 容 性 , 胞 内 连接 区 CL 和 
CT 区 与 间 际 连接 通道 PH 门 控 有 关 ""。GJB2 基 因 编 
码 的 Connexin26 与 相 邻 细胞 的 缝 际 连 接 和 蛋白 组 成 一 
个 完整 的 颖 际 连 接 通 道 。 对 于 耳蜗 中 内 、 外 淋巴 、 
Corti 恬 淋巴 中 钠 钾 离子 浓度 的 平衡 以 及 毛细 胞 功能 
的 正常 运作 有 着 重要 作用 , 是 完成 细胞 间 通 讯 的 结 
构 基 础 ""。GJB2 基 因 突 变 包括 移 码 突变 ,缺失 、 插 入 
等 , 可 产生 有 功能 缺陷 或 无 功能 的 Connexin 和 蛋白 ， 
在 其 和 蛋白 翻译 及 通道 蛋白 聚集 水 平 产 生 影响 。D'andrea 
等 "3 应 用 免疫 灭 光 的 方法 (利用 lucifer yellow), 在 研 
究 Connexin 26 基 因 突 变 所 产生 的 Connexin 和 蛋白 功能 


神经 纤维 上 皮 损 伤 , 从 而 产生 神经 性 营 , 同时 扩大 的 
前 庭 水 管 还 存在 内 淋巴 圳 重 吸收 功能 障碍 , 导致 电 
解 质 平衡 破坏 , 内 淋巴 代谢 物 聚 集 也 会 扰乱 耳蜗 毛 
细胞 功能 "”。 
1.3 线粒体 DNA 

1993 年 Prezant 等 0 发 现 氨基 糖 背 类 药物 引起 的 
韭 综合 征 型 耳 付 的 分 子 病理 基础 为 线粒体 DNA 
12SrRNA A1555G 点 突变 , 随后 与 线粒体 有 关 的 致 病 
突变 不 断 被 发 。 现 在 与 人 类 疾病 有 关 的 线粒体 
DNA 突 变 已 达 270 多 种 , 与 耳 舒 有关 的 线粒体 DNA 突 
变 约 有 18 种 “i。 儿 童 语 前 丛 <1% 是 由 线粒体 突变 导 
致 ,已 发 现 线粒体 DNA(mtDNA) 突 变 . 961delT/ 
insC(n), T1095C, C1494T, A1555G, A827G, T1005C, 
A1116G, G7444A 5S HE REA V HORS PE SEHR OR 
据 报 道 , 12SrRNAm.A1555G 突 变 在 新 生 儿 中 的 发 生 
率 为 5%~12%5s2。 其 中 , mtDNA 12S rRNA.A1555G 


影响 的 过 程 中 , 发 现 部 分 突变 可 导致 缝 际 连接 重 日 
功能 及 Hela 细 胞 内 支持 细胞 间 连 接 功 能 的 减退 ,影响 


突变 已 被 证 实 与 氨基 糖苷 类 抗生素 导致 NSHI 有 关 ; 
C1494T, A1555G27 5 5 H-BgEZU VISUS OS, mtDNA 
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961delT/insC(n)A& 4E 5j 25 JJ lk H-2$ ERAKAR 
确 。 ZEE ERIZ2SrRNA REEE V 5] 8 35 Hz TE H-TRERI 
重要 原因 , A1555GAHICT494TII] 2 2E 5; S HERE TES 25 
VISIUEE KNSHIZEUI HAS 7"; mtDNA RENER 
音 神经 性 故 关 系 密切 , 线粒体 12SrRNAm.A1555G 阳 
性 新 生 儿 出 生 时 可 表现 为 听力 正常 , 若 以 后 使 用 氮 
基 糖 昔 类 抗生素 , 可 能 会 出 现 “ 一 针 致 套 ” 的 情况 。 所 
LA, 只 有 通过 基因 筛 查 才能 做 到 早 发 现 和 时 预防。 
14 GJB3 基 因 突 变 

GJB3 基 因 突 变 较 少见 , GJB3 突 变 可 引起 常 染色 
体 显 性 及 隐 性 遗传 性 耳 偷 、 角 化 性 红 皮 病 和 外 周 性 
神经 性 病变 。 该 基因 定位 于 1p33235。Xia"" 在 1998 
年 首先 成 功 克 隆 了 该 基因 , 并 发 现 两 种 致 殖 的 GJB3 
突变 基因 。 一 种 是 编码 区 的 第 547 碱 基 由 G 突 变 为 A， 
致使 连接 蛋白 Cx31 的 第 183 号 氨基 酸 由 谷 氨 酸 变 为 
MAR; 另 一 种 是 538 位 的 C 突 变 成 T, 从 而 导致 肽 链 
终止 于 180 位 。Cx31 与 NSHI 相 关 , 但 目前 未 发 现 
Cx26 基 因 与 Cx31 基 因 有 交叉 协同 作用 。 


2 人 工 耳 蜗 植 入 现状 

人 工 耳 蜗杆 人 已 成 为 重度 或 极 重度 感 音 性 登 的 
有 效 治 疗 和 康复 方法 , 越 来 越 多 的 患者 接受 了 人 工 
耳蜗 植 入 , 全 世界 人 工 耳 蜗 植 人 手术 例 数 已 逾 10 万 。 
目前 我 国 开 展 人 耳蜗 植 和 人 约 4000 例 , 取得 较 好 疗效 。 
多 数 的 语 后 奏 的 CI 者 可 以 较 自 如 地 使 用 电话 ,许多 
年 龄 较 小 行 CI 的 语 前 性 舒 儿 可 适应 正 党 幼儿园 、 学 
校 学 习 和 日 常生 活 。 人 工 耳 蜗 植 人 相对 比较 安全 , 并 
发 症 发 生 率 较 低 。 国 外 文献 已 有 线粒体 DNA 
A1555G 突 变 、GJB2 基 因 突 变 以 及 PDS 基 因 突 变 行 人 
工 耳 蜗 植 入 的 报道 GJB2 相 关 性 耳 芍 患 儿 的 神经 末 
端正 常 ,因此 此 类 患 儿 适合 行人 工 耳 蜗 植 人 手术 , 并 
且 预 后 满意 20。Cullen 等 2 认为 GJB2 相 关 性 及 非 
相关 性 耳 杆 患 儿 在 行人 工 耳 蜗 植 人 术 及 听力 康复 
后 , 对 言语 的 再 认 知 能 力 相等 。Sinnathuray 等 中 认为 
GJB2 相 关 性 耳 登 者 的 螺旋 神经 节 细 胞 的 数量 正常 ， 
而 GJB2 非 相关 性 耳 伦 者 的 数量 却 减 少 , 因此 人 工 耳 
蜗 植 人 后 , GJB2 相 关 性 耳 伦 患 儿 的 言语 理解 能 力 强 
于 GJB2 非 相关 性 仁 儿 号 。 研 究 表明 PDS(SLC26A4) 
基因 突变 患者 人 工 耳 蜗 植 和 效果 良 好 ”” HE 
线粒体 DNA A1555G 突 变 患 者 行人 工 耳 蜗 植 入 的 报 
道 , 均 认 为 术 后 效果 较 好 ”™", 但 相关 文献 较 少 。 
内 有 较 多 大 前 庭 水 管 综 合 症 行人 工 耳 蜗 植 和 人 的 报 
道 , 表明 了 此 类 患者 行 CI 后 效果 满意 “分,。 但 关于 大 
前 庭 水 管 综合 症 的 研究 还 不 够 系统 、 全 面 。 目 前 国内 
未 见 线粒体 DNA A1555G 突 变 、GJB2 基 因 突 变 行人 
工 耳 蜗 植 入 术 后 疗效 的 系统 报道 。 我 国 对 CI 患者 的 
病因 研究 尚 不 够 全 面 和 系统 , 需要 进一步 深入 探究 。 


资料 提示 新 生 儿 耳 伯 中 一 半 以 上 与 遗传 因素 有 关 ， 
因此 耳 谷 重 在 病因 预防 , HE SO E A i e RE 
学 咨询 相 结合 是 预防 的 重要 途径 和 方法 , 达到 有 效 
预防 遗传 性 耳 仪 的 目的 。 


3 CI 术 前 医学 评估 

ERE, 接受 CI 的 患者 以 患 先 天 性 耳 从 的 儿童 
为 主 , CI 是 目前 帮助 重度 、 极 重度 耳 伦 患 儿 重建 听 
力 、 回 归 有 声 世 界 的 最 佳 选 择 。 已 知 的 CI 术 后 效果 的 
影响 因素 主要 有 植 入 年 龄 、 社 会 经 济 因素 、 教 育 方 
X. FESSA MSS BEBE SERE PSU S RIA ST 
进步 , 明确 遗传 性 耳 登 的 发 病原 因 不 再 困难 。 但 人 工 
耳蜗 植 入 术 后 疗效 个 体 间 存在 较 大 差异 , 即使 相同 
致 在 因素 、 相同 残 余 听 力 水 平和 接受 手术 时 间 等 因 
素 均 相同 的 患者 , 效果 也 会 不 同 。 另 外 , 并 不 是 所 有 
的 重度 或 极 重度 感 音 性 父 患 者 均 适 合 于 行 CI, 人 工 
耳蜗 植 人 有 一 定 的 禁忌 证 , 包括 内 耳 严 重 畸 形 病例 ， 
例如 Micheal 畴 形 无 耳蜗 畸形 和 听 神 经 缺 如 等 。 
此 ,在 整个 人 工 耳蜗 植 入 活动 过 程 中 , 术 前 患者 的 综 
合 评估 是 至 关 重 要 和 必 不 可 少 的 环节 , 其 主要 目的 
是 从 医学 、 听 力学 等 多 方面 综合 评价 和 决定 患者 是 
否 适合 实施 人 工 耳 锅 植 入 手术 , 并且 有 助 于 确定 适 
合 患 者 的 手术 方案 , 保证 术 后 听力 康复 效果 。 
3.1 病史 采集 

全 面 的 临床 资料 包括 : (1) 患 者 的 基本 信息 : 姓 
名 、 年 龄 .出 生年 月 .居住 地 址 、 联 系 电 话 以 及 家 系 成 
员 的 组 成 ,文化 程度 .从 事 的 职业 ; QE AE BÉ EE ERIS 
史 : 重 点 是 耳 枚 的 病因 和 发 病 的 过 程 。 包括 用 药 史 
(具有 和 耳 毒性 的 抗生素 等 药物 )、 既 往 史 (中 耳 炎 、 外 
伤 、 药 物 中 毒性 父 和 梅 尼 埃 病 等 致 谷 因素 )、 家 族 史 
(三 代 内 的 遗传 病史 , 特别 是 与 听力 损失 相关 的 病 
E, 助听器 配 戴 史 等 )。 
3.2 体格 检查 

主要 包括 耳 廓 和 外 耳 道 发 育 情况 , 鼓膜 形态 和 
标志 , 咽 鼓 管 功 能 。 全 身 检查 :全身 检查 以 排除 综合 
征 性 耳 侠 。 根据 是 否 伴 有 其 它 器 官 的 异常 分 为 : 非 综 
合 征 型 耳 八 和 综合 征 型 耳 玖 。 重 点 检查 头颈 部 的 异 
党 或 先天 性 畸形 , 以 及 身体 发 育 状况 , 营养 状况 , T 
神 和 智力 发 育 状 态 , 有 无 合并 全 身 性 疾病 。 综合 征 型 
耳 父 常见 的 体征 有 : 鲍 裂 澡 肿 或 瘘管 , 耳 前 瘘管 , 宽 
IREE, 异 色 虹 膜 , 深度 近视 , 色素 性 视网膜 病变 , Je s 
28, 颅 面 畸形 , 甲状 腺 肿 等 。 
3.3 影像 学 评估 

术 前 影像 学 评估 也 是 术 前 检查 的 一 项 重要 内 
容 , 对 耳 锅 发 育 和 结构 进行 杜 骨 的 高 分 辩 率 计算 机 
辅助 断层 成 像 或 磁 共 振 成 像 , 利用 多 种 图 像 后 处 理 
技术 (MPR MIP, VR), 进行 内 耳 结 构 的 三 维 重 建 “7。 


http://www.j-fzyx.com 分 子 影像 学 杂志 2017 年 第 40 卷 第 2 期 。 217 ， 


结合 重建 图 像 , 在 里 骨 轴 位 CT 外 半 规 管 层面 上 , 应 用 
电子 测量 工具 对 前 庭 导 水 管 扩大 患者 外 半 规 管 中 央 
骨 岛 进行 测量 , 对 大 前 庭 导 水 管 合并 的 半 规 管 畸 形 
进行 定量 分 析 , 了 解 耳 锅 结 构 发 育 的 完整 性 以 及 有 
无 畸形 , 明确 听 神 经 和 面神经 位 置 及 走行 特点 , 以 及 
中 枢 神 经 情况 , 以 排除 不 宜 手 术 的 重度 畸形 患者 , 为 
选择 合适 手术 方案 提供 依据 。 
3.4 听力 学 评估 

人 工 耳 蜗 植 人 术 前 听力 学 评估 主要 目的 是 : 确 
定 听力 损失 的 程度 和 类 型 , 包括 主观 听 阔 测定 和 客 
观 听 立 测 定 。 主 观 听 立 测定 适 于 成 人 及 6 岁 以 上 儿童 
采用 纯音 测 听 ; 6 岁 以 下 儿童 采用 小 儿 行为 测 听 法 ， 
包括 行为 观察 测 听 法 、 视 觉 强 化 测 听 法 和 游戏 测 听 
法 。 客 观 听 阔 测定 :包括 声 阻抗 、 猴 骨 肌 反射 、 脑 干 
诱发 电位 、 畸 变 耳 声 发 射 、 多 频 稳 态 等 。 患者 全 部 接 
受 听 力 检查 :纯音 测 听 显示 为 极 重度 (>90 dB) 感 音 神 
AER; 小 于 3 岁 的 患 儿 接受 听 性 脑 干 反应 和 耳 锅 电 
图 检查 (ECochG); 听 性 脑 干 反应 阔 值 >95 dB. 40 
HzAERP 可 了 解 中 低频 听力 , 补充 了 主要 检测 高 频 听 
力 的 不 足 , 如 果 有 残余 听力 , 更 有 助 于 说 明 蜗 后 神经 
通路 基本 正常 。 
3.5 助听器 效能 评估 

人 工 耳 锅 植 人 术 前 助听器 效能 评估 的 目的 是 ， 
评价 配 戴 最 佳 助 听 器 患者 听觉 能 力 的 状况 。 应 包括 
评估 病人 对 声音 觉察 能 力 的 技巧 和 最 佳 助听器 下 言 
语感 知 的 技巧 。 
3.6 言语 及 语言 能 力 评估 

对 于 耳 奉 儿童 , 术 前 言语 能 力 评 估 有 助 于 制定 
早期 听觉 言语 训练 目标 和 训练 方案 , 帮助 患 儿 家 长 
建立 恰当 的 期 望 。 
3.7 心理 、 家 庭 和 社会 问题 评估 

心理 学 评估 主要 评价 儿童 认 知 能 力 , 去 除 那些 


阻碍 听觉 发 育 的 非 听力 因素 , 比如 和 学习 障碍 、 天 赋 、 


注意 力 、 性 格 、 社 会 交往 能 力 、 视 觉 与 运动 整合 能 
力 等 。 
3.8 KDT AL PETS 

收集 耳 玖 患者 的 样本 , 绘制 家 系 图 , 建立 人 工 耳 
蜗 植 人 患者 遗传 资源 库 。 采 用 基因 芯片 法 和 测序 法 
对 患者 及 直系 亲属 进行 常见 致 葡 基因 的 突变 检测 和 
ZAHIA, 主要 包括 GJB2、SLC26A4 和 12srRNA 
1555G、C1494T 位 点 的 突变 检测 。 分析 他 们 可 能 的 致 
病因 素 , 对 人 工 耳 蜗 植 入 效果 进行 预 佑 分析, 也 为 其 
提供 后 代 发 病 的 风险 估计 和 遗传 指导 。 


4 遗传 性 耳 故 康复 与 预防 的 模式 
对 于 每 一 个 生育 耳 八 患 儿 的 家 庭 而 言 , 都 面临 
着 两 个 问题 : (1) 耳 邦 患 儿 采 取 何 种 治疗 手段 可 获得 


理想 的 康复 效果 ; (2) 如 果 再 次 生育 , 通过 何 种 方法 可 
有 效 避 人 免 青 次 生育 瑟 儿 。 佩戴 助 昕 带 与 CI 是 治疗 感 
音 神经 性 耳 八 的 有 效 手 段 , 由 于 助听器 听力 补偿 能 
JAR, 因此 CI 是 目前 帮助 重度 、 极 重度 感 音 神经 性 
耳 伦 患 儿 重 建 听力 .回归 有 声 世 界 的 最 佳 选择 。 随 着 
耳 舍 基因 诊断 在 临床 逐步 应 用 开展 , 越 来 越 多 的 遗 
传 性 耳 故 家 庭 被 发 现 且 分 子 病因 被 明确 , EC SERE DA 
突变 为 CI 术 后 效果 的 影响 因素 之 一 开始 备 受 重视 。 
对 于 第 二 个 问题 , 目前 累计 在 我 国有 约 30 万 对 
生 有 至 少 1 个 故 儿 的 育龄 夫妇 面临 再 次 生育 的 选 
择 ""。 预防 耳 后 代 出 生 需 要 明确 耳 父 病因 及 再 发 风 
险 , 而 耳 玖 产 前 诊断 是 最 有 效 的 干预 手段 。 耳 生产 前 
诊断 , 即 利 用 耳 父 基因 诊断 技术 , 明确 父母 所 携带 的 
致 侠 基 因 以 及 后 代 患 病 风险 , 在 胎儿 出 生 之 前 ,根据 
不 同 妊 娠 期 实施 相应 胎儿 组 织 取材 , D HIE SEE DAT 
诊断 技术 , 了 解 胎儿 耳 故 基因 的 情况 , 从 而 做 出 是 否 
为 遗传 性 耳 伍 的 诊断 。 由 此 可 见 , 对 于 分 子 病因 明确 
的 遗传 性 耳 邦 家 庭 , 先 证 者 接受 人 工 耳蜗 植 入 获得 
最 佳 听力 语言 康复 效果 , 青 生育 时 通过 耳 余 基因 诊 
断 结 合 产 前 诊断 预防 铂 儿 出 生 , 是 最 理想 的 耳 父 康 
复 与 预防 模式 ”'。 这 一 模式 的 核心 是 耳 邦 基因 诊断 
技术 ,一 方面 预测 人 工 耳 蜗 植 和 人 术 后 效果 , 为 听力 
师 、 耳 外 科 医 生 及 患 儿 家 长 提供 参考 依据 ; 一 方面 可 
检测 出 近 40% 的 遗传 性 耳 故 家 庭 , 结合 产 前 诊断 可 实 
SG el FESERT TRES 55 BLUNT o 


5 小 结 与 展望 

耳 伏 是 一 种 最 常见 的 人 类 感觉 系统 缺陷 , 因 其 
病因 复杂 、 发 生 率 高 和 治疗 困难 等 原因 而 长 久 地 困 
扰 着 广大 患者 及 其 周围 人 群 , 极 大 地 影响 着 相互 交 
流 和 生活 质量 。 耳 人 玖 基因 诊断 为 当今 耳 科 学 理论 与 


高 昂 的 成 本 , 临床 分 子 诊 断 仅 限于 GJB2、SLC26A4、 
线粒体 等 少数 常见 基因 , EAR CL ARTS EE e DSL HH 
率 低 , 无 法 纳入 临床 常规 。 中 国 耳 故人 群 中 13%~ 
26.7% 由 GJB2 突 变 导 致 ”, 这 一 数据 提示 还 有 更 多 的 
与 丁磊 有 关 的 基因 没 被 发 现 。235 delC 是 GJB2 最 常 
见 的 突变 , 等 位 基因 频率 20.3%, 235 delCE-22 Z EA 
单 发 家 庭 中 分 别 占 病理 性 等 位 基因 的 80%、67%50。 
线粒体 12S TRNA 上 961 位 点 的 突变 、T1095C、 


突变 的 检测 是 耳 克基 因 诊断 的 第 一 步 , 准确 的 遗传 
咨询 和 未 来 基因 治疗 的 实施 和 评估 有 赖 于 完善 的 耳 
傅 病 因 学 研究 。 

随 着 分 子 生物 学 技术 的 不 断 发 展 和 完善 , 越 来 
越 多 的 线粒体 性 耳 侮 病 得 到 了 初步 分 子 机 制 闹 述 ， 
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分 子 机 制 的 阐明 将 有 助 于 认识 发 病 机 制 的 病理 过 
TE, 为 遗传 性 邦 病 的 预防 .诊断 和 治疗 提供 更 多 理论 
依据 。 在 现 有 基础 上 逐步 开展 人 工 耳 蜗 植 入 治疗 遗 
传 性 耳 邦 的 相关 研究 , 探索 CI 的 适用 范围 及 人 和 群 , 这 
将 是 CI 的 发 展 方向 和 研究 重点 。 人 工 耳 蜗 在 未 来 临 
床 治疗 父 病 有 着 非常 大 的 应 用 前 景 , 通过 这 种 生物 
“仿生 "装置 , 将 耳 邦 患者 带 入 有 声 世 界 。 通过 系统 的 
人 工 耳 蜗 植 人 疗效 评估 和 比较 , PRSE AS Ie] GR Pe TE 
的 耳蜗 植 入 疗效 , 为 CI 术 前 通过 父 病 基因 诊断 来 预 
测 耳 蜗 植 入 效果 莫 定 基础 , 同时 为 改进 人工 耳蜗 装 
置 和 探索 新 的 耳 八 治疗 方法 提供 理论 依据 。 
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